38 Boletim Cientifico de Pediatria - Vol. 13, N° 1,2025 Resumos do XVII Congresso Galcho de Atualizagdo em Pediatria

PE 075 - REGURGITACAO EM LACTENTES, UM DESAFIO NA PUERICULTURA

Nathalia Dal Pra Zucco?, Laura Guimardes Sandoval de Matos?
1. Universidade Federal da Fronteira Sul.

A regurgitacdo em lactentes é queixa frequente em consultas de puericultura. De acordo com a literatura, cerca de
40% dos bebés apresentam regurgitacao diariamente?. Sintomas fisiolégicos devem ser diferenciados de patologias
como a Doenca do Refluxo Gastroesofagico (DRGE) e Alergia a Proteina do Leite de Vaca (APLV), a fim de evitar inter-
vengoes excessivas. G. D., 2 meses e 27 dias, acompanhado dos pais, vem para primeira consulta de puericultura na
Unidade Basica de Saide com médica residente em Medicina de Familia e Comunidade. Primeiras consultas foram
realizadas com médico particular (ndo especialista). Mae relata que o filho apresenta regurgitacdo desde os primeiros
dias de vida, além de choro frequente, mais intenso antes de evacuar. Frente as queixas, o médico que acompanhava
o bebé suspeitou de DRGE e prescreveu domperidona e sucralfato. Diante de pouca resposta terapéutica, o médico
suspendeu os medicamentos e levantou hipétese de APLV, prescrevendo leite de soja, o qual ndo teve aceitacdo por
parte do bebé. No momento, em aleitamento materno complementado com férmula infantil de partida. Peso: 6,2 kg.
Questionado sintomas de DRGE e de APLV. M3e negou arqueamento de tronco, sibilancia, recusa alimentar, perda
ponderal, distensao abdominal, diarreia, hematoquezia e lesdes de pele. Conduta: orientado os pais sobre probabi-
lidade de refluxo fisiolégico somado a quadro de célicas do recém nascido, assim como a auséncia de indicacao de
medica¢des no momento. Explicado sobre medidas gerais de controle de sintomas, com incentivo ao aleitamento
materno exclusivo. Solicitado retorno breve. Com 3 meses e 15 dias, mae refere que o bebé esté regurgitando menos
e estd menos choroso. Ganho de 27 g de peso por dia. Casos de regurgitacdo do lactente requerem uma boa relacao
médico-pessoa, com espaco aberto para questionar sinais de alarme e tranquilizar os pais quando esses nao sao
encontrados. Quando hé sintomas e sinais de alerta, deve se considerar DRGE ou APLV. Nesses casos, medidas como
a supressao da proteina do leite de vaca na dieta da mde e o uso de férmulas espessadas devem ser realizadas antes
da prescri¢do de medicamentos?. Normalmente, a regurgitacdo em recém-nascidos é uma condi¢ao benigna e que
tende a resolver-se por volta de 12 meses de vida?, sem interven¢do medicamentosa e sem a necessidade de soli-
citacdo de exames. E imprescindivel manter o acompanhamento de puericultura, atentando para sinais que possam
mudar o fluxograma de investigacao.

PE 076 - ACIDEMIA ORGANICA POR MUTACAO DO GENE HMGCL

Gabriela Cirimbelli Maragno?, Fernando Dal B6 Michels?, Karla Dal Bé Michels?, Aline Zilli Hadrich?,
Thais May Feliciano?, Mariana G. Mendonca?, Jodo Vitor Busatta?, Jodo Vitor Marosin de Oliveira?,
André da Silva Tusi?, Bruno Pedro Marques de Avellar Dal-B6*

1. Universidade do Sul de Santa Catarina (UNISUL).

Introducdo: O erro inato do metabolismo (EIM) é um grupo de doencas genéticas caracterizadas por defeitos
enzimaticos que comprometem vias metabélicas e podem afetar diversas funcdes do organismo. As acidemias
organicas, subgrupo dos EIM, sdo mais comuns em criancas e podem ser confundidas com septicemia devido a
presenca de acidose metabélica e encefalopatia. Relato de caso: O relato descreve um recém-nascido masculi-
no de 12 dias que apresentou suc¢do débil, sonoléncia e perda de peso significativa. Inicialmente tratado para
sepse, desenvolveu acidose metabélica grave, necessitando de internacao em unidade de terapia intensiva e
reposicdo de bicarbonato e glicose. Com a persisténcia da acidose, foi coletado um painel genético que identi-
ficou uma mutacao patogénica no gene HMGCL. O paciente apresentou melhora progressiva apds tratamento e
foi encaminhado ao centro de referéncia. Discussao: O gene HMGCL é responsavel pela codificacdo da enzima
mitocondrial 3-hidroxi-3-metilglutaril-coenzima A liase, fundamental no metabolismo da leucina e na sintese de
corpos cetdnicos. Adeficiénciadessaenzimaresultanoacimulo de acidos organicos, causando acidose metabélica
e hipoglicemia. A mutacao do gene HMGCL é uma condicao rara, com poucos casos registrados mundialmente,
e pode ser fatal se ndo diagnosticada e tratada precocemente. Conclusao: O estudo reforca a importancia da
identificagdo precoce para redu¢do da mortalidade.
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PE 077 - AIMPORTANCIA DO RECONHECIMENTO E DIAGNOSTICO PRECOCE NA
SINDROME DE PRADER-WILLI: SERIE DE CASOS ILUSTRATIVA

Thomas Salgado Zimmermann?, Artur Cordeiro Cunha?, Débora Misturini Bassotto?!, Gabriella Zanin Figheral,
Gabrielly Caponi Hansen?, Isadora Ferraril, Jayana Teixeira Maciel?, Laura Delai?, Monique Sartori Broch?,
Bibiana Mello de Oliveira?

1. Liga Académica de Genética Médica da Universidade Luterana do Brasil (ULBRA), 2. Santa Casa de Misericérdia de Porto
Alegre.

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma doenca genética rara marcada por alteragdes do crescimento e desenvolvimento
neuropsicomotor, além da inicial disfagia, gerando baixo peso e posteriormente obesidade infantil. O diagnéstico precoce
permite uma intervencdo multidisciplinar precoce, ajudando a amenizar os sintomas. Apresentar trés casos de SPW, enfatizando
a importancia do diagnéstico precoce e os sinais de alerta no neonato e lactente. Estudo descritivo retrospectivo transversal
de trés casos de SPW atendidos em ambulatério de genética médica em Porto Alegre. CASO 1: Paciente feminina, filha de pais
ndo consanguineos, encaminhada aos 2 meses por hipotonia, baixo ganho ponderal, hiporreflexia, sonoléncia e hipoatividade,
dismorfiasmenores e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Ao exame fisico apresentava hipotoniaglobalde predominio
axial, reflexos reduzidos, olhos amendoados, dificuldade de succdo, hiperpilificacdo em fronte, fosseta sacral e polegar aduzido
com implantacao proximal. Estudo de metilagcdo evidenciou padrdao compativel com SPW na regido 15q11.2. CASO 2: Paciente
masculino, 2 meses, filho de pais ndo consanguineos, encaminhado por hipotonia global e dificuldade alimentar importante.
Estava em uso de sonda nasogastrica. Ao exame fisico observa-se facies simétricas, hipotonia global, reflexos vivos em mem-
bros inferiores, palato estreito e alto, hemangioma occipital e fosseta sacral. Array revelou delecdo na regido 15q11.2-q13.1 e
apresentou metilacdo para SPW alterada. CASO 3: Paciente masculino, 3 anos, filho de pais ndo consanguineos, encaminhado
no periodo neonatal por hipotonia grave e disfuncdo de degluticdo. Em uso de sonda nasoentérica por dificuldades alimentares
e engasgos. Historia de criptorquidia bilateral corrigida cirurgicamente. Exame fisico evidenciou sequéncia de Pierre-Robin,
apagamento dos sulcos e filtro labial, orelhas proeminentes e hipotonia. Analise de metilacdo confirmou diagnéstico de SPW.
Os trés casos descritos iniciaram fisioterapia, acompanhamento nutricional e uso de GH no primeiro semestre de vida, com boa
resposta. O diagnéstico precoce na SWP é crucial, especialmente diante de neonatos com dificuldades alimentares, hipotonia
e atraso no desenvolvimento. A abordagem multidisciplinar, incluindo aconselhamento genético, terapia hormonal e suporte
nutricional, mostra-se indispensavel para promover o desenvolvimento global e crescimento adequado.

PE 078 - APRESENTACAO TARDIA DOENCA DA URINA DO XAROPE DE BORDO: RELATO
DE CASO

Luiza Quaini Cardozo?, Laura Goedel dos Santos?, Eduarda Tassoni Kafer?, Tereza Ko?, Lilia Farret?,
Melissa Nadal Duarte?, Edgar Enrique Sarria Icaza?, Carolina Rodrigues de Freitas?, Andressa da Silva Ribeiro?,
Iloite Maria Scheibel®

1. Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA).

A Doenca da urina do xarope de bordo -DUXB - ocorre em 1 a cada 185.000 pessoas, de heranca autossémica recessiva.
caracterizada pela deficiéncia do complexo desidrogenase alfa-cetoacido de cadeia ramificada, ocasionando a elevacdo da
concentragao plasmatica de aminoacidos de cadeia ramificada como leucina, isoleucina e valina. O acimulo desses gera
efeitos neurotéxicos, como atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (ADNPM), hipotonia e o odor da urina caracteristi-
co. Menina, 3 anos, nascida a termo, sem intercorréncias perinatais e neurodesenvolvimento adequado até 1 ano de idade,
previamente a um quadro grave de pneumonia necrosante, associado a ataxia, hipotonia, hiperreflexia e marcha com apoio.
Durante ainvestigacdo de atraso do neurodesenvolvimento, foram identificados niveis elevados dos aminoacidos de cadeia
ramificada leucina,isoleucina e valina. A mde relatava odor de “aglcar mascavo” no ouvido e urina de cheiro adocicado. Teve
o diagnéstico confirmado de DUXB. O tratamento foi iniciado com uma dieta hipercaldrica e hipoproteica, restrita em ami-
noacidos de cadeia ramificada e suplementacdo com isoleucina e valina. Apés a adaptac¢do dietética, observou-se melhora
dos parametros bioquimicos, acompanhada de evoluc¢do neurolégica positiva. Discussao: Apesar do fenétipo neonatal ser o
mais comum (75%), é necessdrio reconhecer aimportancia das apresentacdes tardias, que serdo identificadas pelo pediatra.
A forma tardia da DUXB ocorre quando a crianca tem desenvolvimento normal até a exposi¢do a um estressor, em geral um
processo infeccioso. Ainda que a forma tardia curse com longo periodo assintomético, o odor de xarope de bordo no cerimen
do ouvido e na urina pode se dar precocemente. A intensidade do odor esta diretamente relacionada com a concentragdo de
leucina. De modo geral, os pacientes com DUXB tardia podem apresentar as mesmas sequelas agudas ou cronicas da forma
classica. Além da modificacdo dietética, tratamento preconizado, o transplante hepatico também pode ser considerado.
Comentarios finais: A DUXB é uma condicdo rara, cujo diagnéstico precoce é fundamental para evitar complicacdes graves.
Nesse sentido, o rastreamento neonatal por meio do teste do pezinho(TP) ampliado melhoraria os desfechos clinicos. Nesse
contexto, destaca-se a importancia da Lei n® 14.154, que visa ampliar o escopo de doencas rastreadas pelo TP no Brasil.
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PE 079 -DIAGNOSTICO PRECOCE DE SINDROME DE ANGELMAN: RELATO DE CASO

Maira Mendes Schenatto?, Larissa Soares Kuhn?, Carolina Horst dos Santos?, Marina Silva Atkinson?,
Clarissa Aires Rozal, Barbara Confessor Cebalho Barbosa?

1. Universidade do Vale do Taquari (Univates).

A Sindrome de Angelman (AS) é uma doenca neurogenética rara, caracterizada por atraso cognitivo, dificuldades
na fala, movimentos descoordenados e comportamento extrovertido. Ocorre em cerca de 1 em 15.000 nascidos
vivos. O diagnoéstico requer testes genéticos especificos para detectar a delecdo da regido 15q11.2 do alelo
materno a principal variante encontrada. Paciente do sexo feminino, nascida a termo, sem intercorréncias neo-
natais. Aos dois meses, apresentou estrabismo e foi encaminhada ao oftalmologista. Aos quatro meses, iniciou
fisioterapia e acompanhamento neuropediatrico devido a assimetria craniana e atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor (DNPM). Exames de imagem ndo revelaram anormalidades estruturais significativas, mas o
eletroencefalograma indicou descargas nas regides frontais. Testes genéticos confirmaram a dele¢do da regido
critica para AS. A crianga apresentou caracteristicas tipicas da sindrome, como sorriso facil, tremores, distarbios
do sono e dificuldades motoras. O tratamento foi baseado em acompanhamento multidisciplinar com pediatra,
neuropediatra, fisioterapia, terapia ocupacional, fonoaudiologia e suporte nutricional. Apés evolucao do caso,
paciente com 1 ano e 6 meses, seguindo monitoramento, sem crise convulsiva, em dieta low carb, além de
medicada com anticonvulsivante continuo e progredindo no DNPM. Discussao: O diagndstico precoce da AS é
fundamental para intervencao terapéutica eficaz. Os achados clinicos e exames complementares foram compa-
tiveis com a literatura, destacando a importancia dos testes genéticos para confirmacdo diagnéstica. O suporte
multidisciplinar foi essencial para a melhora da qualidade de vida da paciente e o envolvimento familiar teve
papel crucial no desenvolvimento e na adaptacdo ao tratamento. Conclusao: A AS exige um manejo abrangente
e continuo. O relato destaca a importancia da deteccao precoce e da abordagem individualizada para otimizar a
qualidade de vida do paciente. Avancos como terapia genética e oligonucleotideos antisense podem, no futuro,
oferecer novas possibilidades terapéuticas.

PE 080 -DEFEITO DA B-pXIDA(;AO DE ACIDOS GRAXOS: RELATO DE CASO DE
SINDROME DA DEPLECAO MITOCONDRIAL 2 (MTDPS2) POR MUTACAO NO GENE TK2

Isabel Schuster Argenton Schlosser?, Ana Luisa Balestrin Rossatto?, Cristina Caren Coghetto?, Heloisa Todeschini
Francescon?, Laura Cancian Somavilla?, Tathiana Puerari?, Andressa Beckmann?, Camila Uncini Braganholo*

1. Hospital Sao Vicente de Paulo (HSVP).

Errosinatos do metabolismo,comoaSindrome da Deple¢do Mitocondrialtipo 2 (MTDPS2), resultam em disfun¢bes
multissistémicas devido a falha na producao de energia celular. AMTDPS2, associada a variantes patogénicas no
gene TK2, manifesta-se predominantemente como miopatiamitocondrial grave, com envolvimento neuromuscular
e metabdlico precoce. Lactente, sexo feminino, 10 meses, apresentou hipotonia axial e periférica progressiva,
ptose palpebraldiscreta, atraso no desenvolvimento motor e dificuldade alimentariniciado aos 6 meses deidade.
Exames laboratoriais evidenciaram hipoglicemia hipocet6tica, acidose metabélica lactica e discreta elevagao de
transaminases. A triagem metabélica ampliada sugeriu distdrbio da 3-oxidacao de acidos graxos. A analise mo-
lecular identificou muta¢ao patogénica no gene TK2. O manejo incluiu suporte nutricional, fisioterapia intensiva
e terapia experimental com nucleotideos de pirimidina, resultando em estabiliza¢do parcial do quadro clinico.
Os defeitos da 3-oxidacao de acidos graxos comprometem a gera¢ao de energia, com manifesta¢des sistémicas
graves. Na MTDPS2, a deficiéncia na manutencao do DNA mitocondrial acarreta miopatia progressiva e crises
metabdlicas, sendo o quadro clinico caracterizado por hipotonia severa, fraquezamuscular proximal, hipoglicemia
hipocet6tica e acidose lactica. O diagnéstico depende da correlacao clinica, bioquimica e genética. Embora o
tratamento permaneca essencialmente de suporte, terapias de reposicao de nucleotideos tém emergido como
alternativas terapéuticas promissoras. A suspeita de MTDPS2 deve ser considerada em lactentes com hipotonia
importante e distirbios metabdlicos caracteristicos. O diagndstico precoce e o inicio de terapias especificas
podem modificar a evolucdo natural da doenca, melhorando a qualidade de vida dos pacientes.
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PE 081 -DEFICIENCIA DE ACIL-COA DESIDROGENASE DE CADEIA MUITO LONGA
(VLCADD): UM RELATO DE CASO

Camila Furtado Hood?, Luiza Quaini Cardozo?, Il6ite Maria Scheibel?, Edgar Enrique Sarria Icaza?,
Gabriel Danielli Quintana?, Osvaldo Artigalas?

1. Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA)

A deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de cadeia muito longa (VLCADD) é um erro inato do metabolismo resultante da
falha da beta-oxidagdo dos acidos graxos, o que gera sintomas caracteristicos. A incidéncia desta desordem é 1:50.000
e suas diferentes formas de acometimento relacionam-se a deficiéncia total ou parcial da enzima. Paciente masculino,
nascido com 38+4, PN 2.615 g, PIG, PC 38cm, APGAR 8/9. RN interna em UTI neonatal devido a disfuncao respiratéria,
necessitando do uso de VNI. Realizou tratamento para sifilis congénita, sepse precoce e tardia, além de intercorréncias
como hipoglicemia e crise convulsiva. Ao longo do primeiro més de vida, apresentou regressao do neurodesenvolvimento
e hipotonia global associada a cardiomiopatia hipertréfica de inicio pés natal, com evidéncia de hipertensdao pulmonar em
ecocardio. Transferido para o Hospital de Clinicas de Porto Alegre para investigacdo de doenca genética - comprovado alto
grau de consanguinidade. Durante ainternagdo, apresentou intercorréncias, como necessidade de transfusdes sanguineas,
hepatoesplenomegalia e falha de extubacdo, evoluindo com traqueostomia. Em investigacdo com a equipe da genética,
percebeu-se que a clinica do paciente era compativel com VLCADD (hipotonia, hipoglicemia, regressao no desenvolvi-
mento, elevagdo de creatinofosfoquinase, elevagao de transaminases, cardiomiopatia hipertréfica, hipertensao pulmonar,
hepatoesplenomegalia), porém ainda ndo descartado a associacdo de outra doenca genética. Iniciado tratamento dietético
para o paciente e medicamentos para epilepsia, com paciente estavel durante a internacdo. O paciente apresentou uma
evolucdo caracteristica de uma doenca genética, suspeitado diagnoéstico pelo alto grau de consanguinidade. A doenca de
base do paciente encaixa-se nas doengas consideradas raras, com comprometimento grave e uma evolugao desfavoravel.
Quanto mais precoce o diagnéstico, mais rapidamente instala-se a terapia, como a mudanca dietética aplica-se nesse caso.
A importancia do conhecimento de doencas genéticas encontra-se no fato de desconfiar quando a clinica de um recém
nascido é incompativel com a evolucao natural da crianga. Suspeitar e encaminhar para um centro de referéncia salva a vida
do paciente, uma vez que se é realizado o diagnoéstico clinico e a terapia pode ser instituida. Dessa forma, procura-se salvar
a vida do paciente através da terapia e instruir a familia sobre a sindrome genética e os riscos em futuras gestacoes.

PE 082 -DIARREIA DISABSORTIVA CONGENITA NA MUTACAO DO GENE NEUROG3: UM
RELATO DE CASO

Ana Paula Orsolin?, Isadora Staggemeier Pasini?
1. Universidade Luterana do Brasil (ULBRA).

As mutacdes bialélicas no gene NEUROG3 representam uma condi¢ao genéticarara, caracterizada por desordens severas
da diferenciacdo celular endécrina, especialmente no trato gastrointestinal e no pancreas. O gene NEUROG3 codifica
a proteina neurogenina 3, um fator de transcricdo essencial para a formagdo das células endécrinas do intestino e do
pancreas. Sua disfuncdo compromete de forma significativa a capacidade do organismo de produzir horménios regula-
dores do metabolismo, além de afetar a absorcdo intestinal de nutrientes desde o periodo neonatal. Relatar um caso de
mutacdo bialélica no gene NEUROG3, destacando suas manifestacdes clinicas precoces e a importancia do diagnéstico
genético diante de quadros graves de ma absorcao neonatal. Paciente masculino, um ano, admitido no hospital com 24
dias de vida para investigagdo de quadro clinico grave de dificuldade de ganho de peso, baixa aceitacdo da dieta, episd-
dios persistentes de diarreia, acidose metabdlica importante e disfun¢do respiratéria com a necessidade de ventilagao
mecanica. Foi diagnosticado com sepse neonatal tardia e iniciou tratamento com antibioticoterapia. Uma mutacao em
homozigose no gene NEUROG3 (p. Glu28*), associada a anendocrinose entérica (AE), foi identificada em painel genético.
O paciente é o primeiro filho de uma mae jovem e higida e sua histdria paterna e existéncia de consanguinidade sdo
desconhecidas. Indicou-se a realizacdo de exames como elastase fecal, peptideo-C, dosagem de insulina, avaliacdo do
eixo hipotadlamo-hipéfise, tempo de protrombina, vitamina E, D, amilase e lipase. Foi proposta a introdu¢ado de reposicao
de enzimas pancredticas e vitaminas lipossoliveis, além do uso de férmula extensamente hidrolisada para diminuir
a dependéncia da nutricdo parenteral e evitar complicagées como sepse. Manifestacdes clinicas precoces e graves no
neonato podem estar associadas a mutacao bialélica no gene NEUROG3, responsavel por importante disfun¢ao enté-
rica e risco elevado de endocrinopatias maltiplas. Trata-se de uma condicdo rara e de dificil diagnoéstico, cuja suspeita
clinica deve ser considerada diante de quadros persistentes de diarreia ma absortiva neonatal, déficit de crescimento,
acidose metabolica e intolerancia a dieta enteral, sobretudo quando acompanhados de alteracdes metabélicas inco-
muns. A realiza¢do de testes genéticos ampliados, como o sequenciamento de nova geracdo, faz-se fundamental para
o esclarecimento etiolégico do quadro e direcionamento do tratamento.
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PE 083 -DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE: A ELEVACAO DAS TRANSAMINASES
COMO SINAL DE ALERTA

Ana Paula Orsolin?, Caroline Borges Cervi?, Gabriella Zanin Fighera?, Jodo Pedro Vargas Zolet?, Laise Pauletti Barp?,
Laura Delai!, Monique Sartori Broch?, Yasmin Ymay Girardi?, Melina Utz Melere?, Bibiana Mello de Oliveira?

1. Liga Académica de Genética Médica da Universidade Luterana do Brasil (ULBRA), 2. Santa Casa de Misericérdia de Porto
Alegre.

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), doencga genética de heranca ligada ao cromossomo X, resulta de variantes no gene
DMD. Manifesta-se na infancia com atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, fraqueza muscular proximal progressiva com
complicacdes respiratdrias, pseudohipertrofia de panturrilhas e suscetibilidade a cardiomiopatia. Além disso, as concentracdes
de creatinofosfoquinase (CPK) e aminotransferases frequentemente estdo elevadas, muitas vezes precedendo manifestagdes
clinicas. Apresentar nove casos de DMD, destacando a elevacdo das transaminases como um sinal de alerta para o diagnéstico
precoce. Estudo descritivo retrospectivo transversal de nove casos de DMD atendidos em ambulatério de genética médica em
Porto Alegre, que tiveram como manifestacao inicial a elevacdo de transaminases hepaticas. Foram avaliados nove casos, dos
quais sete eram do sexo masculino. As idades variaram de 3 a 7 anos (média: 4,9 anos) no momento do diagndstico. Exames
laboratoriais evidenciaram elevacgdo significativa das transaminases, que levaram a posterior dosagem de CPK em todos os
pacientes (variagao da CPK basal de 592 U/L a mais de 20.000 U/L), sem alteracdo de demais marcadores hepaticos. Um pacien-
te realizou bidpsia hepatica. Verificou-se atraso no desenvolvimento de cinco pacientes. Ao exame fisico, oito apresentaram
pseudohipertrofia de panturrilhas, seis apresentaram fraqueza muscular proximal e quatro apresentaram hipotonia. Um caso
apresentoumarcha atipica, comdiminuicdo de forcabilaterale simétricados membrosinferiores. Nos exames moleculares, todos
os pacientes apresentaram variantes patogénicas no gene DMD, sendo 55,6% delecdes e 44,4% variantes pontuais. A elevacao
das transaminases é um achado laboratorial relevante na avaliacdo da DMD. Esta alteracdo, associada a manifestacdes clinicas
como pseudohipertrofia de panturrilhas e fraqueza muscular, permitem a dosagem de CPK e o diagnéstico precoce, essencial
para um manejo eficaz. O tratamento com corticosteroides visa retardar a progressao da doenca, preservar a forca muscular e
a funcdo respiratoéria, e terapias avangcadas podem ser indicadas caso a caso. O monitoramento inclui avaliagdes cardiolégicas
e pneumolédgicas regulares, além do rastreamento da escoliose para prevenir deformidades. A abordagem multidisciplinar é
essencial para o manejo eficaz, e o aconselhamento genético deve ser disponibilizado, oferecendo o suporte adequado.

PE 084 -DISTROGLICANOPATIA MUSCULAR: UM RELATO DE CASO

Amanda Luisa Hofmann?, Jorgiana Luiza Copini Mazzetti?, Caroline Hoelscher Fontana?,
Daniele Freitas Bica Madalozzo?

1. Universidade Regional Integrada (URI-Erechim/RS).

As distroglicanopatias sdo um grupo de distrofias musculares causadas por alteragdes genéticas que afetam a glico-
silacdo do distroglicano, essencial para a funcdo muscular. Caracterizam-se por hipotonia, fraqueza muscular, atraso
mental, anomalias cirdrgicas e oftalmolégicas, podendo causar comprometimento cardiaco e respiratério. A Distrofia
Muscular-Distroglicanopatia, Tipo C, associada a alteracdes no gene CRPPA, é progressiva e autossdmica recessiva.
Suaforma congénita mais grave (Tipo A7) envolve malformagdes cerebrais e oculares graves. O diagnostico é clinico e
com aconselhamento genético, e o tratamento foca no manejo multidisciplinar das complicacdes. Paciente masculino,
3 anos, diagnosticado com distroglicanopatia muscular. A investigacdao comecou aos 9 meses devido a um atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor. A ressonancia magnética evidenciou espessamento dos giros frontais bilateral-
mente, hipoplasia do vermis cerebelar com quarto ventriculo alargado e dismérfico, folias cerebelaresirregulares com
multiplos microcistos bilaterais, achados compativeis com a doenca de distroglicanopatia muscular. Testes genéticos
identificaram duas variantes em heterozigose no gene CRPPA, confirmando a distrofia muscular-distroglicanopatia
tipo C. Clinicamente, apresenta fraqueza muscular proximal mais acentuada nos membros inferiores, como dor e
mioglobindria aos esforgos. A avaliacao ortopédica revelou lesdes severas do reto femoral e contratura dos quadris,
sendo necessario fortalecimento muscular e controle do crescimento femoral com uso de tutor longo. A ultrassono-
grafia abdominal mostrou colelitiase e bago acessérios sem alteragoes biliares significativas. Na avaliagao oftalmo-
logica diagnosticou estrabismo alternante e heterocromia na iris do olho esquerdo, sendo indicado o uso diario de
tampao ocular e 6culos corretivos para miopia. O atraso no desenvolvimento neuropsicomotor € um marcador clinico
fundamental para a deteccdo precoce da distroglicanopatia muscular. O manejo inclui exames, aconselhamento ge-
nético, fisioterapia para correcao postural e 6culos para melhorar a visdo e a qualidade de vida. A distroglicanopatia
muscular Tipo C é uma condic¢ao genética rara. A deteccdo e a intervencdo precoces sao essenciais para favorecer o
desenvolvimento infantil, ja que a sindrome ainda nao possui cura.
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PE 085 - EPILEPSIA PRECOCE E DISPLASIA BRONCOPULMONAR EM CRIANCA NAO
PREMATURA COM ALTERAGCAO NO GENE SETD1A: RELATO DE CASO

Marina Dall'agnol Redel?, Isadora Grings Pereira?, Jalia Zagoury Carafini?, Marco Antonio Oliveira de Azevedo?
1. Universidade do Vale do Rio dos Sinos (Unisinos).

Introducdo: A displasia broncopulmonar (DBP) é uma morbidade cardiorrespiratéria mais comum em prematuros,
podendo afetar o neurodesenvolvimento e causar sequelas pulmonares. Quando coexistente a alteracdes genéticas
relacionadas a epilepsia precoce, pode impactar significativamente o desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM),
aumentando a complexidade do manejo clinico. Relato de caso: Paciente feminina, 18 meses, nascida de cesarea as
37+6 semanas por oligodramnio e hipertensdo gestacional. Nascida com 2.760 gramas. Apgar 7, cianose e choro fraco.
Apresentou taquipneia, sendo intubada 10 horas ap6s o nascimento, com diagnéstico de sepse e pneumonia. Evoluiu
com trés paradas cardiorrespiratérias e hipdxia. Diagnostico de hipertensao pulmonar associada a comunicagao inte-
ratrial e interventricular. Teste do pezinho aos 3 meses com alteragdo para fibrose cistica, com teste do suor negativo.
Histérico de COVID aos 4 meses. Radiografia de térax mostrou opacidades reticulares grosseiras e hiperinsuflagao. Aos
8 meses, apresentou episédios de convulsdo tdnico-clénica generalizada e quadros concomitantes de hipoglicemia e
hipotonia. Eletroencefalograma revelou discreta desorganizacao difusa do ritmo de base, com auséncia de atividade
epileptiforme. Disfagia persistente e aversao alimentar, necessitando de sonda nasoenteral. Sequenciamento do exo-
ma revelou variante provavelmente patogénica no gene SETD1A, associado a atraso no desenvolvimento, deficiéncia
intelectual e anormalidades psiquiatricas. Discussao: A DBP é caracterizada por uma interrup¢ao no desenvolvimento
pulmonar, levando a simplificagdo alveolar e a disangiogénese. A lesdao multifatorial pode iniciar na necessidade de
reanimacao, na ventilagao mecanica, na toxicidade do oxigénio e em infec¢des, em especial a sepse neonatal, podendo
afetar significativamente o neurodesenvolvimento. Quando associada a epilepsia de inicio precoce, o desenvolvimento
neuropsicomotor pode ser gravemente prejudicado. Ndo ha, porém, relatos de associacdo entre esse achado genético
e doencgas pulmonares como a DBP. Conclusao: A DBP é mais frequente em prematuros, mas pode ocorrer em neonatos
a termo, especialmente em contextos de infeccao e suporte ventilatério. Quando associada a epilepsia, 0 manejo se
torna mais complexo, impactando o DNPM. A auséncia de correlacao conhecida entre a mutacao no gene SETD1A e a
DBP torna este relato de caso relevante.

PE 086 - MANIFESTACOES RESPIRATORIAS EM DOENCAS RARAS PEDIATRICAS: DADOS
DA REDE NACIONAL DE DOENCAS RARAS

Beatriz Oliveira Santos?, Monique Sartori Broch?, Mariana Lima Scortegagna?, Maria Eduarda Cardoso?,

Isadora Viegas?, Annanda Pink Holtz?, Angélica Piovesana?, Bibiana Mello de Oliveira?, Claudia Fernandes Lorea?,
Témis Maria Félix*

1. Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA).

Introducdo: A Rede Nacional de Doencas Raras (RARAS) busca implementar a vigilancia epidemioldgica de Doencas Raras (DR)
em 43 centros no Brasil. Objetivo: Este estudo foca especificamente nos sinais e sintomas presentes em pessoas eminvestigacao
ou com diagnéstico de doencas raras relacionados ao sistema respiratério. Reconhecer os sinais e sintomas pneumolégicos
relacionados a DR, visando dessa forma a alertar para suspeita clinica de DR em pediatriacom sintomas pneumolégicos. Método:
Utilizados os dados das etapas retrospectiva (2018-2019) e prospectiva (2022 e 2023-2025) do inquérito epidemiolégico da
RARAS. Os diagnésticos foram registrados através do cédigo ORPHA e os fenétipos foram registrados através da Human Pheno-
type Ontology (HPO). Resultados: Neste periodo, dos 18.129 participantes da RARAS, 373 apresentaram sinais e/ou sintomas
respiratorios em faixa etdria pediatrica. Com os pacientes distribuidos pelas regides Nordeste (37,2%), Sul (22,3%), Sudeste
(22,0%), Centro-Oeste (9,9%) e Norte (8,7%). Amédiadeidade foi de 10 anos. O género mais prevalente foi o masculino (57,6%),
e o feminino (42,4%). A maioria ndo eram prematuros, com uma propor¢ao de prematuros (16,9%) e ndo prematuros (83,1%).
Os diagndsticos mais prevalentes foram o Angioedema Hereditario (AH) é a condi¢do mais frequentemente observada (80,12;
82%). Entre os 80 pacientes diagnosticados com AH, a média entre o inicio dos sintomas e o diagnoéstico é de 17,5 anos. Destes,
70 registros indicam episédios de edema de laringe e 62 mencionam dor no peito. Em seguida, a Fibrose Cistica (FC) aparece
com uma prevaléncia (73,11; 7%), seguida pela Miastenia Gravis (MG 19,3%), Mucopolissacaridose Tipo 2 (MPS 2,13; 2%) e
a Sindrome de Noonan (SN 12,1; 9%). A odisseia diagnostica média para as cinco condig¢des mais comuns (excluindo os casos
detectados na triagem neonatal e as recorréncias familiares) é de 3 anos para o AH, com um intervalo de tempo mediano de
17,5 anos. Para a FC, a média é de 4 anos; para a MG, 1 ano; para a MPS2, 2 anos; e para a SN, 6 anos. As especialidades mais
envolvidas no tratamento incluiam pneumologia, cardiologia e neurologia. Conclusao: Embora o diagnéstico de Angioedema
Hereditario se manifeste principalmente na fase adulta, média de 28 anos, os indicios costumam surgir na infancia, com média
de 10 anos. Essa diferenca ressalta a importancia fundamental de pneumopediatras estarem atentos a sinais especificos dessa
condicao, que pode incluir epis6dios de edema laringeo e dor toracica.
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PE 087 - MICRODELEGCAO DE 4.9 MB NO CROMOSSOMO X: UM RELATO DE CASO

Nathana Miller?, Amanda Luisa Hofmann?, Anelize Montemezzo?, Gyovanna Albertoni?
1. Universidade Regional Integrada do Alto Uruguai e das Missdes (URI).

Introducao: As sindromes de microdelecdo sao doengas resultantes da delecdo submicroscépica de genes em cromos-
somos. Ahibridizacdo gendmica comparativa por microarray é umatécnica que permite identificar essas microdelecées
e microduplicagdes, associadas a desordens neurolégicas. Alteracdes em genes do cromossomo X, como PAK3 e ACSL4,
estdo ligadas a problemas de regulacao celular e deficiéncia intelectual. As manifestacdes clinicas variam conforme o
ndmero e o tamanho dos genes deletados. Ap6s o diagnostico, o médico deve orientar a familia sobre intervengoes e
tratamentos, incluindo medicamentos e terapias como fonoaudiologia, fisioterapia e terapia ocupacional, visando o
controle das desordens neurolégicas e a reabilitacdo do paciente. A emissdo de laudos diagnodsticos é essencial para
ainclusdo em programas de reabilitacdo e acesso a beneficios sociais. Apresentar uma portadora de sindrome gené-
tica rara, quais terapias e medicamentos que esta em uso no momento. Relato de caso: Paciente feminina de 7 anos
com microdelecdo de 4.9 Mb no cromossomo X. A gestacdo foi planejada, com pré-natal adequado e sem infec¢oes
TORCH. O parto foi cesérea, com peso de 4.160 g e Apgar 6/8. Nas primeiras horas de vida, apresentou dificuldade
para mamar e ictericia neonatal, necessitando de internacdo. O teste do pezinho revelou hipotireoidismo congéni-
to, enquanto o cariétipo ndo apresentou alteracdes. Encaminhada a um endocrinologista, foi iniciada a reposicao
hormonal. O exame genético confirmou a microdelecdo, considerada patolégica. Aos 3 meses, comecou fonoterapia
e, aos 5 meses, fisioterapia. Atualmente, a paciente faz uso de repositores vitaminicos, canabidiol e risperidona. As
complicagbes incluem desordens neurolégicas, tdnus muscular anormal, crises de auséncia, dificuldades motoras
e respiratorias. Em janeiro de 2024, foi realizada gastrectomia para evitar desnutricdao, e em dezembro de 2024, a
paciente foi internada por problemas respiratérios, sem necessidade de cuidados invasivos. Discussdo: Os dados
presentes no exame de hibridizacdo gendmica, indicam a existéncia de mais dois casos iguais ao da paciente citada
no presente estudo, sendo esta paciente a primeira diagnosticada no Brasil. Conclusdo: Concluindo-se que estd
sindrome é extremamente rara, necessitando mais estudos relacionados ao assunto, devido a escassez de possiveis
tratamentos ou terapias.

PE 088 - MORTALIDADE INFANTIL POR ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL (AME) E
PERSPECTIVAS DE TRATAMENTO PELO SISTEMA UNICO DE SAUDE (SUS)

Natalia Toebe Giudice da Costa?, Claiane Vitoria Teza?, Eduardo Flach Klein3, Jonas Carvalho Reis?,
Laise Pauletti Barp#, Thais Fernanda Dalferth?, Eder de Mattos Berg?

1. Universidade do Vale do Rio dos Sinos (Unisinos), 2. Pontificia Universidade Catélica do Rio Grande do Sul (PUCRS), 3.
Universidade Federal de Ciéncias da Saide de Porto Alegre (UFCSPA), 4. Universidade Luterana do Brasil (ULBRA), 5. Sindicato
Médico do RS (SIMERS).

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenca genética que causa degeneracdo dos neurénios motores da medula espinhal, com
uma alta taxa de mortalidade infantil. O Zolgensma é uma terapia génica inovadora de aplicagdo Unica, que corrige a deficiéncia.
Analisar a mortalidade por AME na faixa etaria de 0 a 14 anos, no Brasil, entre 2019 e 2023, com foco no impacto da recente in-
corporagdo do medicamento Zolgensma ao Sistema Unico de Satde (SUS), avaliando possiveis mudancas no manejo da doenca e
suas repercussodes na reducdo das taxas de 6bito, bem como na melhoria da salde das criangas afetadas. Estudo transversal de
base populacional de janeiro de 2019 a dezembro de 2023. Os dados analisados foram coletados do Sistema de Informacgdes sobre
Mortalidade (SIM), disponivel pelo DATASUS, e correspondem a mortalidade por AME na faixa etaria de 0 a 14 anos registrados no
Brasil. De janeiro de 2019 a dezembro de 2023, foram registrados 235 6bitos por AME na faixa etaria de 0 a 14 anos, no Brasil. A
distribuicdo anual dos 6bitos variou: 52 em 2019, 48 em 2020, 42 em 2021, 53 em 2022 e 40 em 2023. Analisando a distribui¢ao
geogréfica, a regido Nordeste concentrou o maior nimero de ébitos, com 37% dos registros, seguida pela regido Sudeste (35%) e,
em menor escala, a Sul (10%), Centro-Oeste (8,5%) e Norte (8%). Os estados brasileiros que apresentaram os maiores nimeros de
6bitos foram Sao Paulo (21%), Minas Gerais (10%), Pernambuco (8%), Bahia (7,5%), Santa Catarina (4%) e Rio de Janeiro (4%). Em
contraste, os estados com menor nimero de registros foram Amapa (0,4%), Espirito Santo (0,4%) e Acre (0,8%), além do Distrito
Federal, Amazonas e Sergipe com 1% cada. Os resultados deste estudo mostram que os 6bitos por AME ainda sdo prevalentes,
com maior concentra¢ao nas regides Nordeste e Sudeste, apontando desigualdades no acesso ao diagnéstico. A incorporagdo do
Zolgensma ao SUS é um avanco importante, colocando o Brasil entre os seis paises a oferecer a terapia no sistema publico. No en-
tanto, as altas taxas de mortalidade persistem, evidenciando a necessidade de politicas publicas eficazes para ampliar o acesso ao
tratamento e garantir a equidade. O Zolgensma requer menos tempo de tratamento em comparagao com outras terapias e é eficaz
na melhora da sobrevida e qualidade de vida, quando administrado precocemente. Por isso, é essencial expandir o rastreamento
neonatal, pois pode reduzir a progressao da doencga e melhorar os desfechos clinicos infantis.
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PE 089 -SINDROME DE DIGFAN: UM RELATO DE CASO

Leticia Correa Tijiboy?, Barbara Spengler Machado?, Sandra Helena Machado?
1. Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA).

A Sindrome DIGFAN é uma condicdo genética extremamente rara, com poucos casos descritos na literatura médica. E
caracterizada por atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, atrofia cerebelar e disfung¢do do neurdnio motor inferior.
Apresenta um quadro clinico complexo, que pode incluir regressao do desenvolvimento e complicacdes respiratdrias.
Paciente do sexo masculino, 6 anos, foi internado em 11/07/2022 apresentando quadro clinico de desidratacao, ta-
quicardia e hiperventilagao. A investigac¢ao clinica revelou histérico de regressao do desenvolvimento motor ap6s os 2
anos de idade, com atrofia distal e constipagdo cronica. O exame neurolégico e os resultados da eletromiografia (ENMG)
indicaram disfuncao do neurdnio motor inferior, associada a atrofia cerebelar. Durante o periodo de internacdo, o pacien-
te sofreu uma crise epiléptica seguida de parada cardiorrespiratéria, necessitando de intubagdo orotraqueal e suporte
ventilatério. Ao longo do tratamento, o paciente apresentou varias complicacdes, incluindo infec¢oes e dificuldades
com extubacdo, o que levou a indicacao de traqueostomia. Devido a desnutricdo cronica, o paciente foi alimentado por
meio de gastrostomia, o que resultou em um significativo ganho de peso durante a internacao. O paciente recebeu alta
em 16/11/2022, com o uso de ventilagdo ndo invasiva (BIPAP). A andlise genética confirmou o diagnéstico de Sindro-
me de DIGFAN, com identificacdao de uma variante patogénica de novo, corroborando a correlacao entre o genoétipo e
o feno6tipo apresentados pelo paciente. O caso apresentado exemplifica a complexidade da Sindrome de DIGFAN, uma
condigdo rara associada a multiplas comorbidades que afetam diferentes sistemas organicos. A atrofia cerebelar, asso-
ciada a disfuncao do neurénio motor inferior, € um dos principais achados neurolégicos da sindrome e esta fortemente
correlacionada com a progressao clinica da doenca. A necessidade de traqueostomia e ventilacao ndo invasiva destaca
aimportancia do suporte respiratério e ressalta os desafios no manejo de individuos com doengas neuromusculares. O
paciente apresenta um caso emblematico da Sindrome DIGFAN, evidenciando a necessidade de um diagnéstico precoce
e de um manejo abrangente. O acompanhamento continuo e a intervencao multidisciplinar sao essenciais para melho-
rar a qualidade de vida e o prognostico em criangas com essa condicdo rara. A pesquisa genética e o aconselhamento
familiar sao fundamentais para o entendimento e a gestdo da sindrome.

PE 090 - SINDROME WOREE: RELATO DE UMA DOENCA RARA

Amanda Luisa Hofmann?, Nathana Muller?, Gyovana Paula Albertoni?, Anelize Montemezzo?
1. Universidade Regional Integrada (URI-Erechim/RS).

Introducao: O gene WWOX é importante na supressao tumoral, apoptose e metabolismo de ester6ides. Sua deficién-
cia, causada por lesdes autossdmicas recessivas, esta associada a doengas neurolégicas graves, como as sindromes
SCAR12 e WOREE. A WOREE se manifesta nos primeiros meses de vida, com convulsoes, dificuldades motoras, visuais
e respiratorias. O diagnoéstico é realizado por exame neurolégico e teste genético. Embora ndo haja cura, o tratamento
é paliativo, com uso de anticonvulsivantes, fisioterapia, fonoterapia e terapia ocupacional para controlar os sintomas
e melhorar a qualidade de vida dos pacientes. Relato de caso: Paciente feminina, 1a5m, apresenta encefalopatia
epiléptica tipo 28 relacionada ao gene WWOX (Sindorme WOREE). A gestacao foi planejada, sendo a primeira de um
casal higido e ndo consanguineo. A mae teve diabetes gestacional, realizou um pré-natal adequado, com controle
glicémico por dieta. O parto foi cesareo, a termo (39 semanas e 1 dia), com peso de 3.570 g e Apgar de 8/9. Teve alta
com aleitamento materno exclusivo e testes neonatais normais. Aos dois meses, iniciaram crises epilépticas com
piscamento unilateral e movimentos involuntarios no membro inferior direito. Apesar de exames iniciais como resso-
nancia magnética e EEG normais, foiiniciado o tratamento com levetiracetam, o que diminuiu a frequéncia das crises.
Em janeiro de 2024, a persisténcia das crises levou a realizacdo de um painel genético, confirmando o diagnéstico de
encefalopatia epiléptica tipo 28 relacionada ao gene WWOX (sindrome WOREE). A paciente apresentou atraso motor
significativo, hipertonia dos membros, auséncia de fixagdo ocular, interacao social limitada e sem controle cefalico.
As crises epilépticas evoluiram para espasmos flexores, acompanhados de alteracoes eletroencefalograficas. Em
dezembro de 2024, com 1 ano e 1 més, apresentou bronquiolite associada a pneumonia, necessitando de ventilagao
mecanica. Teve dificuldade no desmame devido a hipotonia, necessitando de traqueostomia com 1 ano e 3 meses.
Discussao: A sindrome WOREE apresenta grande variabilidade clinica e o quadro pode levar ao 6bito precoce. O diag-
néstico é feito por meio de exames clinicos e genéticos e o tratamento é paliativo, focado no controle dos sintomas
com medicamentos e terapias. Conclusao: A WOREE é uma condicdo genética rara que acomete o sistema nervoso.
O diagné6stico e tratamento precoce sao fundamentais para garantir o melhor desenvolvimento da crianca, uma vez
que essa sindrome ndo tem cura até o momento.




